OVANLIG SJUKDOM

Hugos kropp

forvandlas

till skelett

1&8-aringen har en av varldens mest sallsynta diagnoser

Skelettsjukdomen FOP, som

~ forvandlar mjukdelar i krop-

pen till skelett, drabbar en pa
tva miljoner. En av de drab-
bade ar Hugo Fahlberg, 18.
Men nu finns hopp om bot.

Hugo Fahlberg dr precis som
vilken vanlig svensk tondring som
helst. Faordig, trott och galen i att
gejma. Men det finns ndgot som
skiljer honom fran de flesta andra
tonaringar. Hugo har en av virl-
dens mest sillsynta diagnoser
FOP, Fibrodysplasia ossificans
progressiva, som gor sd att musk-
ler, senor, ligament och annan
sammanbindande vivnad i krop-
pen forvandlas till skelett.

Han sitter djupt koncentrerad
vid datorn i pojkrummet i den
charmiga 1920-talsvillan i centra-
la Eskilstuna ndr vi kommer pa
besdk. Artigt tar han korta pauser
i spelandet for att svara pa vara
fragor om hur det dr att leva med
den sillsynta sjukdomen, men
snart inser vi att han dr ganska
obekymrad och ointresserad av
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attilta sin diagnos.

- Min sjukdom dringet jag

egentligen tinker pd, jag har ju
alltid haft den och vet inget annat,
sager han sjalvklart och overlater
sedan det mesta snacket till sin
mamma Marie Hallbert Fahlberg
som tar oss tillbaka

till BB dar allt borja-

de.

Det var direkt efter
fodseln som hon
och maken Pelle
upptackte att deras
nyfodda gosses
stortdr inte lag
parallellt med de
andra tarna, utan
var bojda inat
under tan bredvid.
Nir de pipekade
det for personalen
lugnade de dem
med att tarna si-
kert bara legat i klim i magen.
Snart upptickte forildrarna att
dven tummarna sag annorlunda
ut, de var korta och den ena helt

P4 BB.
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1k utan ledveck. Men eftersom
varken Pelle och Marie dar av den
oroliga sorten sa lit de dven det
passera.

Inte forran Hugo var tva ména-
der och forildrarna upptickte en
knol pa hans huvud
borjade de bli lite
bekymrade. De
vinde sig till
sjukvarden dar
Hugo blev noga
undersokt, ront-
gad och kollad
med ultraljud.
Men ingenting
kunde forklara
vad knolen berod-
de pa och efter
nagra veckor for-
svann den sparlost,
bara for att strax
direfter dyka upp
pa ett annat stille,
och sedan forsvinna igen. Mana-
derna passerade medan knolarna
pd huvudet kom och gick och fa-
miljen slussades runt mellan spe-
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cialister och undersokningar, som
inte ledde nagonvart.

Forst ett ar och tva manader
efter det forsta likarbesoket fick
familjen till slut namnet pa en
misstinkt diagnos: Myositis ossifi-
cans (det tidigare namnet pa Fi-
brodysplasia ossificans progressi-
va). Men fortfarande var lakarna
inte sdkra eller ens eniga om att
det verkligen var vad Hugo var
drabbad av och for att familjen in-
te skulle stressa upp sig i onédan
ombads de att inte soka informa-
tion pa egen hand. 54 en diagnos
rikare men utan mer kunskap
fortsatte livet vidare som vanligt
hemma hos Hugo och hans familj.

Anda fram till i januari 2001 nér
Hugo var 2,5 &r gammal. [ samma
veva som hans sjukdom plotsligt
brét ut ordentligt sig Hugos far-
mor av en hindelse ett tv-pro-
gram om FOP pa Discovery och
kidnde igen barnbarnets symtom,
varpa hon ringde upp Pelle och
Marie.

— Hon trodde nog att vi undan- —-]":;.




ROR PA SIG | VATTEN. Trining ar viktigt for bade
Hugos lungor och fér att kroppen ska kunna halla
sig stark och behalla sa bra balans och rorlighet
som mdjligt. Varje vardag trinar han darfar i famil-

jens pool och gor andra fysiska dvningar.

Namn: Hugo Fahlberg.
Alder: 18.

Familj: Mamma Marie
och pappa Pelle samt
storebror Kazper, 22.

Bor: Eskilstuna.
Gor: Satsarpaen
karriar som spelproffs.







Fakta

Namn: Marie Hallbert
Fahlberg.

Alder: 50.

Familj: Maken Pelle
och sonerna Kazper,
22, och Hugo, 18.
Bor: Eskilstuna.

Gdr: Assistent at Hugo,
smyckesformgivare,
yogainstruktor och
modell. Arbetar ideellt
som FOP-koordinator
och med hemsidan
FOPsverige se.

MOTVERKA FORDOMAR.
Hugo har inga problem
med att visa upp sin kropp
och de knélar som ben-
bildningen orsakat. Han
och mamma Marie ar dver-
ens om att hans dppenhet
{ bade kan hjilpa andra och
if - forebygga fordomar.

¥ —r

® Minga av lakarna visste {formodligen
inte ens om att sjukdomen fanns

hallit sanningen for att skydda
henne, men i sjilva verket visste
hon mer om Hugos diagnos an vi
efter att ha sett dokumentiren, be-
rattar Marie och forklarar hur hon
efter sin svirmors samtal googla-
de for forsta gangen i sitt liv och
efter envist sokande hittade den
internationella FOP-organisatio-
nen [IFOPA, som vid den tidpunk-
ten bara hade cirka 250 medlem-
mar over hela varlden.

— Det var nar vi forstod hur ex-
tremt ovanlig diagnosen var som

viinsag varfor det tagit sddan tid
och varit sa svart tor likarna att

stilla den. Manga av dem visste
formodligen inte ens om att sjuk-
domen fanns, forklarar Marie.

Genom IFOPA:s hemsida klarna-
de familjens bild av den sjukdom
Hugo drabbats av. Nu forstod de
att inget botmedel fanns, men
ocksd att det var farligt for perso-
ner med FOP att sla sig eftersom
trauman kan 6ka risken for ske-
lettbildning.

— Inget av det hir hade vi haft
en aning om tidigare. For Hugos
del hade var okunskap lett till att
hela hans rygg, axlar och nacke

var last av FOP-ben och han dar-
med fatt balansen kraftigt forsam-
rad, siger Marie men forklarar se-
dan att de forsokt att inte grima
sig over det.

Genom IFOPA lirde familjen ock-
sa kinna doktor Kaplan, en ame-
rikansk likare som vigt sitt liv at
att hjialpa FOP-patienter dver hela
virlden och forsoka losa gatan
med FOP. Doktor Kaplan har varit
ett stort stod for familjen genom
aren, och av honom fick de veta att
man i enstaka fall kan himma
benbildning, genom att behandla
med kortison inom tjugofyra tim-
mar efter ett utbrott startat.

— Metoden kan ocksa smiirt-
lindra en del, annars kan utbrot-
ten gora rejalt ont, forklarar
Hugo.

— Tyvirr ar det langt ifran alltid
det fungerar, siger Marie och fyl-
ler sedan i att de extremt hoga do-
serna ocksa innebdr en del biverk-
ningar och en belastning for krop-
pen, vilket gor att det inte dr nagot
man gladeligen ger sitt barn.

All den nya kunskapen de fick
genom IFOPA innebar ett nytt liv
for Hugo och hans familj. Dels —b




TIDIGT SYMPTOM. De sneda stortarna

dr ett tecken pa FOP som gar att uppticka

tidigt. "Med en snabb diagnostisering kan

man forhindra felbehandling och irreversi-

bla skador”, sager Marie Hallbert Fahlberg.
Fato: PRIVAT

@ Diagnosen FOP,
Fibrodysplasia ossifi-
cans progressiva inne-
bar att muskler, senor,
ligamentoch annan
sammanbindandevav-
nad omvandlas till ske-
lett. Muskler i hjarta,
mage, diafragma,

ogon utvecklar in
FOP-ben.

trauman och infe

synes utan orsak
extra skelettet sy

maste han skyddas dygnet runt for
att inte sla sig och dels behdvde
han ocksa ha bra och siker tri-
ning for att behalla kroppen sa
stark och sa rorlig som mojligt,
men utan att fi traningsvirk efter-
som det ocksd kan trigga sjukdo-
men till ett utbrott.

De forsta fem och ett halvt aren
skotte Marie och Pelle allt detta
sjalva samtidigt som de fortsatte
jobba, eftersom de inte visste att
Hugo hade ritt till hjilp enligt LLS
(Lagen om stod och service for
vissa funktionshindrade). Det var
en tufftid fér familjen, men sedan
2006 har han personlig assistans.

— Dedr hans trygghet och har
varit och ér ett ovirderligt stod
som Hugo inte skulle ha klarat sig
utan inser vi nu, sager Marie.

Ar 2004, tre r efter att Hugo
fatt sin diagnos grundade Marie
den Svenska/skandinaviska FOP-
téreningen och hemsidan fopsve-
rige.se, som ar en kunskapssida
om FOP. Vid den tiden fanns bara
fyra kiinda fall av FOP i Sverige.
Idag, tretton ar senare, finns fem-
ton svenska medlemmar och yt-
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inalvor, ansikte och

® Omvandlingen
sker framforallt vid

tioner men aven till

som kndlar eller plat-
te tor under huden. Det
vaxer ocksa over leder
vilket giir att de laser
fast ledernaienviss
k- position.

@ Benbildningens

. Det lage ochtaktaran-
ns nars individuellt. Nar

terligare femton i Danmark, Nor-
ge och Finland, men troligen ock-
sa ett morkertal.

Samtidigt som Marie driver
hemsidan arbetar hon ideellt med
den svenska foreningen och dr
den internationella FOP-organisa-
tionens representant i Sverige.
En viktig roll i hennes arbe-
te bestdr i att sprida kun-
skap om diagnosen, stotta
drabbade familjer
samt informera om
FOP ivarden.

- Det dr jatteviktigt
att framforallt vard-
personal fir kun-
skap om att sneda
stortar dr ett tecken
pa FOP. Med en
snabb diagnostise-
ring kan man for-
hindra felbehandling och irrever-
sibla skador. De intramuskulira
injektionerna som ingdr i det
svenska barnvaccinationspro-
grammet dr till exempel jittefarli-
ga att ge ett litet barn med FOP,
berittar Marie.

Pa foreningen FOP Sveriges

Det dr viktigt
att framforallt
vardpersonal
far kunskap
om att sneda
stortar ar ett
tecken

ny benvavnad val har
bildats blir den besta-
ende och alla férsok
att ta bort det resulte-
rar i en exploderande
nybildning av ben.

® Det finns cirka
900 kanda fall i varl-
den. Kalla: FOP Sverige.

hemsida har Marie lagt upp bilder
pa Hugos kropp under hela hans
uppvaxt, diar man ser forloppen av
sa kallade flare ups, det vill sdga ut-
brotten nér svullnader 6vergar i
benbildning och utvecklingen av
hans FOP-ben. Detta for att den
som dnnu inte fatt sin diagnos ska
kunna se och jamfora.
Somliga férundras 6ver hur
Marie kan exponera sin son
sa, men biade mor
och son dr Gverens
om att kunskap dr
nyckeln bade till att
hjdlpa andra men
ocksa for att mot-
verka fordomar och
utanférskap.

Ar 2006 kom slutli-
gen det forsta stora
genombrottet i
FOP:s historia, da doktor Kaplan
och hans forskarteam i Philadel-
phia dntligen fann den gen som or-
sakar sjukdomen. Sedan den da-
gen har forskningen gatt med
stormsteg framat och drommen
om ett botemedel finns nu inom
rickhall. Sensommaren 2014 pa-

borjades de forsta kliniska testerna
av ett likemedel, som ska kunna
himma skelettbildningen vid ett
utbrott, och i basta fall fa en redan
paborjad forkalkning att ga tillba-
ka. Aven ett annat likemedel, som
pa sikt ska kunna utvecklas till ett
vaccin mot FOP, dr i startgroparna.
Hittills ser resultaten valdigt lo-
vande ut, och Hugo och hans fa-
milj ar naturligtvis hoppfulla.

Om Hugo kommer inga i for-
soksgruppen fér fas 3-studien, som
troligtvis paborjas under 2017, har
han inte tagit stillning till an. Med
en sa liten patientgrupp ar det vik-
tigt med hog delaktighet, samtidigt
som oron for biverkningar forstas
alltid finns med.

- Jag far se ndr den dagen kom-
mer, sager Hugo sjdlv med ett litet,
obekymrat leende och atergar se-
dan till det paborjade gejmet.

For han ar trots allt inte i forsta
hand en FOP-patient utan en helt
vanlig tonaring. ]

Har du en historia
ur ditt liv att beratta?

Horav dig pa sondag@aftonbladet.se!




